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あなたの父系は, Nのすべての枝の根であるハプログループN‐M 231から生じる.この系統
は約38,000年前から45,000年前の間に,東南アジア,おそらく現在の中国南部またはその周
辺で発生したと考えられる。はるか後、おそらく約12,000年前に氷河期が終わり、氷河が
ユーラシア北部から後退したとき、このハプログループの人々がアルタイ山脈やチベット
高原に向かって北上したのだろう。しばらくして、ハプログループは約3,000年前から現
在のロシアに拡大し始め、ウラル山脈やボルガ川流域で発達していたウラル諸語の話者に
非常によく見られるようになった。さらに千年後には、ハプログループNはさらに北と西
に東ヨーロッパとスカンジナビアに運ばれた。今日, Nはユーラシア北部全域に分布し,ハ
プログループの古い枝によって東南アジアに拡大している。極東の日本人集団から極東の
ノルウェー人集団にまで及ぶ。特に、エネット語やネネット語などのウラル諸語や、エベ
ンキ語やオロケン語などのアルタイ諸語を話すシベリアの原住民に多くみられます。

ハプログループDの共通の祖先は、約4万年前にアジアに住んでいた女性である。アジアの
Dハプログループには2つの主要な分岐がある。D 5はD自体と同程度の年齢であり,中国南
部では一般的であるが,それ以上北部ではまれである。約25,000年前に発生したより若いハ
プログループであるD 4はアジア北部でよくみられ,シベリア南部では18%に達する。
ハプログループD 4は韓国人と朝鮮半島のすぐ北にある満州の住民に特によくみられる。
最近の考古学的発見は,韓国の最も初期の居住者がおそらく南東シベリアのアルタイ・サヤ
ンとバイカル地域から来たことを示唆している。彼らは、マンモスや他の大型動物を追っ
て半島に入った約3万年前までに、この地域に進出し始めた可能性が高い。シベリア人集
団の中では,ハプログループDは,祖先がアメリカ大陸の定住に重要な役割を果たしていたと
考えられているシベリア北東部の2つの近代的先住民族であるユピック族とチュクチ族で
最も一般的である。
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賀建奎（が・けんけい、He Jiankui）
claimed to have genetically ‘edited twins’
by gene editing to human embryos.

Nov. 26, 2018   

2020年1⽉12⽇朝⽇新聞

2022年の現実
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Stranger Visions@Heather Dewey-Hagborg
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Science, 339, 321-324, 2013

ゲノム情報から公共データを利用して名字を推定

ゲノムから顔貌の予測→犯罪捜査への期待

商用サービスも展開

https://snapshot.parabon-nanolabs.com

June 2012

逆に顔の形状から遺伝性疾患（ゲノムで決ま
る希少疾患）の有無を判断するアプリ

Nature Med, 2019

現時点でのゲノムの持つ可能性
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2018年4月28日の現実

1974-1986の未解決連続殺人事件

現時点でのゲノムの持つ可能性その2

name E-mail
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23andMe

⾝近になったゲノム情報
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Nature, Dec, 2021, https://doi.org/10.1038/s41586-021-03767-x

なお、2022年2月にはOAS1の近くのrs10774671が原因と
は考えにくいという論文も出ている

COVID-19へのリスク
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Polygenic risk score (PRS；多遺伝⼦リスクスコア)
n 遺伝⼦バリアントを使って個⼈が複雑な遺伝性疾患を発症する確率を計算する多遺伝⼦リスクスコア（PRS）

の研究は⼤きく進展し、現在では多因⼦疾患について発症リスクを予測できる信頼性の⾼いスコアが⽐較的容易
に得られるようになりつつある

n ⼀般的な集団よりも⼼⾎管疾患を発症する可能性が⾼いことを⽰す多遺伝⼦リスクスコア（PRS）が⽰されたら、
それは医者の指導に従って⽣活スタイルを変えたり、コレステロールを下げる薬を処⽅してもらったりする動機
になるだろう

n 全ゲノム塩基配列解読はやはりコストが⾼いが、それに⽐べてPRS算出に使われるアレイチップは⼀般に100
ドル以下であり使いやすい

n 克服すべき課題はまだまだ多くあるが、ゲノム情報を基盤として健康状態を理解する⽅策は、全ての⼈が使える
ようにするべきであり、そのための検査を臨床現場に導⼊する最良の⽅法を考えなければならない時期が来てい
るのである

疾患リスク予測時代の到来
TMMが当初から進めているアレイを使って遺伝⼦から⼀⼈⼀⼈の病気になりやすさ
を予測し、医療の枠組みで活⽤する構想は、最近、世界の潮流となりつつある
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⽇本⼈におけるエビデンスの不⾜
意
味
づ
け
の
され
て
い
る
変
異
数

⽇本⼈は3.9%

メインは欧州系

東アジア系10%

n ほとんどの先⾏研究が欧⽶主体である
n 同じ疾患でも⽇本⼈と欧⽶⼈では関連変異が違うことも多い
n ゲノム解析は簡便になってきたが、⽇本⼈に裨益していない
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European

East Asian

African

・あるヒトのgenotypeからriskを算出
・各barは同じマーカーSNP

NA：情報欠損

同じ変異でも民族によって遺伝的リスクは異なる
情報が無い変異の解析は非常に困難

民族を考慮した，Type 2 Diabetesのrisk算出例(23andMeより)

⽇本⼈特有の変異・疾患ＤＢの必要性
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遺伝要因と環境要因 遺伝要因

遺伝⼦だけで
ほぼ決まる形質
単⼀遺伝⼦疾患

環境要因
⾷事、運動
飲酒、喫煙
天候など

環境だけでほぼ決まる形質
雪で転んですりむいた傷

遺伝⼦x環境で決まる形質
⾝⻑、体重

多因⼦疾患、⽣活習慣病 １環境要因ｘ２遺伝⼦＝お酒との関係

A型︓CAC
G型︓CGC
GG 64.5%
AG 31.2%
AA   4.0%

A型︓AAG
G型︓GAG
AA 58.2%
AG 35.9%
GG   5.8%

環境要因↓

←遺伝要因

遺伝・環境相互作⽤︓ゲノムだけでは決まらない
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Missing Heritabilityを克服するためには
正確な遺伝要因と環境要因の収集・解析が必要

具体的には、前向きゲノムコホート研究に以下の要素を盛り込むことが重要
家系情報
サンプル数の増加
全ゲノム解析とオミックス解析
⼈⽣初期からの環境要因把握
正確な表現型の把握
変異と環境の統合解析
他遺伝⼦の効果を考えたモデル化
医療ビッグデータの利活⽤

⽇本⼈のためのゲノム医療実現に必要な研究の⽅向性

Missing Heritability（失われた遺伝率）の克服が重要

遺伝⼦変異と疾患を繋ぐエビデンスが圧倒的に不⾜している

16

DNA,⾎漿、⾎清、尿など
既往歴など多様な健康調査

発症前後の⽐較が可能
病気にならなかった⼈の
データも分かる

⽣体試料・解析情報を
バンキング
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世界の主なコホート・バイオバンク
コホートの規模と家系情報の価値

n 患者コホート・バンクは古くより多数存在
n 歴史的には①⇒②⇒③と開発されてきた
n 前向きコホート・バンクは超⼤規模化

UKバイオバンク（英）
住⺠ 50万⼈ 2006年〜

②前向きコホート
・バンク

Taiwan Biobank (台)
住⺠ 20万⼈ 2005年〜

Precision Medicine Initiative 
(⽶︓NIH)

住⺠ 100万⼈ 2015年〜
TMM（⽇本）
東北メディカル・メガバンク計画
② 住⺠8万⼈ ＋ ③ 出⽣三世代7万⼈
2012年〜
（2種類のコホートを戦略的に実施）

LifeLines (オランダ)
⾮妊婦三世代 16万⼈ 2007年〜

③家系情報付前向き
コホート・バンク

deCODE (アイスランド)
家系付コホート27万⼈
1998年〜（最も成功した例といわれる）

世界的に⼤規模家系情報付コホート・バンクに期待が集まっている

バイオバンク・ジャパン(BBJ ⽇)
患者 20万⼈ 2003年〜

6NC Biobank (⽇)
患者・リクルート中 2013年〜

KIバイオバンク (スウェーデン)
患者 28万⼈ 2003年〜

①患者コホート・バンク

■ ⼤規模化により、多くの要因が関わる疾患（多因⼦疾患）（例︓認知症、⼼⾎管障害など）や同
じ病名の中での多様性（例︓糖尿病）に対応できる

■ 家系情報により、遺伝⼦が疾患にどれくらい関係しているかを精確に算出できる

妊婦さんから始めることで、胎児期を含
めた⽣涯の環境データが蓄積できる
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n 50万⼈の40-64歳のボランティア参加者
n 詳細なベースライン検査
n MRイメージング
n 20万⼈の WGS (Feb 2022)
n オミックス解析に挑戦中
n 研究のための強⼒なデータベース
n Cloud-based のプラットフォーム

全ゲノム解析を実施している世界の代表的な前向きコホート

UK Biobank All of US

TMM

n 100万⼈の多彩な参加者をリクルート
n eConsent (電⼦的な同意取得)
n 参加者による調査票記⼊情報がある
n Electronic health records
n Fitbit data 
n 10万⼈の WGS (March 2022)
n Cloud-based platform “Researcher 

Workbench”

n 15万⼈の⼀般住⺠参加者
n ２つのコホート研究 : “CommCohort” & “BirThree cohort”
n 詳細なベースライン検査と追跡調査・家系情報
n MRイメージング
n 5万⼈の WGS (June 2022)
n オミックス解析に挑戦中
n 複合バイオバンク (Integrated biobank) として試料と情報を分

譲中
n Cloud-based のプラットフォームで Data Visiting を実践中
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総計15万⼈以上のリクルート達成

登録者 73,529 名* （2019年8⽉31⽇現在）

宮城登録者 52,232 名
岩⼿登録者 31,861 名
総計 84,093 名
2016年3⽉末で新規リクルート完了
⽬標達成

TMM計画では２種類のコホートを活⽤することにより⼤きな成果を⽬指す

*曽祖⽗⺟78⼈と拡⼤家族1,475⼈を含む

地域住⺠コホート・三世代コホート

地域住⺠コホート
沿岸部を中⼼に８万⼈以上の成⼈

三世代コホート
産院等で妊婦さんを中⼼に、⼦世代、親世代

祖⽗⺟世代の三世代、７万⼈規模

15万⼈超の参加者に順次、再来所を依頼

1,658⼈4,283⼈ 793⼈1,324⼈

8,823⼈

23,143⼈

22,493⼈

9,459⼈
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採⾎︓ 協⼒者全員より34㎖の採⾎

TMM計画コホート調査の調査項⽬

採
⾎
検
査

末梢⾎⼀般
⾎液像
⾎糖
HbA1c
GOT
GPT
γGTP
総コレステロール
HDLコレステロール
中性脂肪
尿素窒素
Cr（eGFRとして回付）
尿酸
⾎清ペプシノゲン
ヘリコバクターピロリ
グリコアルブミン

特異的IgE（5項⽬）
総IgE
シスタチンC

調査票による⽣活習慣等の把握
・標準的な調査項⽬
（運動、飲酒、喫煙、⾷事、診療情報、⼈間関係、

⼥性の健康に関する項⽬、住所⽒名等）
・震災関連項⽬
（抑うつ、被災状況、ストレス）
・ゲノム関連項⽬
（体質、出⽣地等）

参加者の健康づくりに役⽴
つことが明らかになってい
る項⽬について、検査結果
を回付中

地域⽀援センタ―における詳細検査
特に、⾝体年齢を調べる検査を実施（希望者のみ）

眼科的検査（眼底・眼軸⻑・眼圧・網膜断層写真）、MRI検査
聴⼒検査 呼吸機能検査 家庭⾎圧 ⼝腔内診察 頸動脈エコー検査
体組成計 踵⾻⾻密度 脚伸展⼒検査 タブレットアンケート調査 など

検査項⽬

追跡調査*
１）調査票による追跡（郵送・Web）/ ２）医療情報活⽤
３）公的データ・発症登録
４）対⾯型調査（詳細⼆次調査）

n 地域⽀援センターに来所いただき、⽣理機能検査、バイオバンク⽤の試料取得
（採⾎）等を⾏う

n 企業等の協⼒を得てアドオン（追加）コホート調査を実施する
*以上の追跡調査については参加者からの同意を得ており、2017年度より本格的に実施している

他に、尿・⻭垢、唾液、
⺟乳なども採取
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█ 地域住⺠コホート
█ 三世代コホート

ライフコースデータのリンケージにより詳細な縦断的解析が可能に

⻘年期

成⼈期

壮年期
⾼齢期

終末期

妊婦健診

⺟⼦健康⼿帳

⼩児慢性特定疾病登録

学校健診

地域・職域健康診断

レセプト

難病登録

地域がん登録

死亡⼩票

介護保険

診療情報
（MMWIN※加⼊者）

※MMWIN︓みやぎ医療福祉情報ネットワーク

⼈⼝動態統計

住⺠基本台帳

乳幼児健診

循環器疾患発症調査

詳細調査
調査票調査

⼩児疾患発症調査 AMED作成図を改訂
イラスト制作 橋本さと⼦

ライフコースデータの情報収集
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東北メディカル・メガバンク計画の解析戦略
アイスランドdeCODE
ジェネティクスの特徴
全ゲノム解読とそれに基づくアレイ
解析に広範な家系図を⽤いた解析を
組み合わせて、次々と疾患原因遺伝
⼦を特定している先進モデルである
が、企業が実施している点での限界
もある

地域住⺠コホート

⽇本⼈ゲノムリファレンスパネル

ジャポニカアレイ

三世代コホート
（再構成された⼤規模家系）

アソシエーション解析

遺伝⼦型インピュテーションにより全ゲノム補完解析
多くのコホートへの適⽤して⼤規模データを得る
100万⼈コホートなどはNGSをしなくてもOK

トリオ解析など家系情報を利⽤した疾患関連遺伝⼦の絞り込み
De novo変異の解析
産科・⼩児疾患への取り組み

疾患NGS解析のフィルターの役割
⽇本⼈のアレル構成解析
エスニックアレイの作出
(Japonica Array NEO)

数千⼈の全ゲノム解析によるリファレンスパネル作製
被災地住⺠の⻑期健康調査
環境要因同定

遺伝⼦-環境相互作⽤の解明

TMMのコホートデザインの特徴
地域住⺠コホートを基盤とした全ゲノム解読とそれに基づくエスニックアレ
イ作出、同アレイを⽤いた全ゲノム解析に三世代コホートを⽤いた家系解析
を組み合わせて、疾患関連遺伝⼦の同定と検証を⽬指す先進モデルである

ヘプタファミリーの
全ゲノム解析を完了/分譲中

15万⼈解析完了

38KJPNまで作成公開

⽇本⼈基準ゲノム
JG2.1公開
JSV1.0公開
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Open Data from jMorp

232022/09/29 renewal

全データに対する柔軟な検索

コンテンツ（次スライド）



⽇本⼈男性 3 ⼈の de-novo アセンブリから構築された⽇本⼈参照配列

約 38,000 ⼈の⽇本⼈短鎖全ゲノム解析から得られた SNV/INDEL アレル頻度・ジェノタイプ頻度データ

約 38,000 ⼈の⽇本⼈短鎖全ゲノム解析から得られた HLA アレル頻度データ

222 ⼈の⽇本⼈⻑鎖全ゲノム解析から得られた構造多型アレル・ジェノタイプ頻度データ

約 100 ⼈ x 3 種類の⾎液細胞 の DNA メチル化情報と遺伝⼦発現情報・アレル頻度情報

⽇本⼈男性 3 ⼈の⻑鎖トランスクリプトーム解析結果
約 100 ⼈ x 3 種類の⾎液細胞 の DNA メチル化情報と遺伝⼦発現情報・アレル頻度情報

約 8,300 ⼈の⽇本⼈短鎖全ゲノム解析から得られた構造多型アレル・ジェノタイプ頻度データ

約 53,000⼈の⽇本⼈⾎漿サンプルのメタボローム解析データ

薬物感受性に関連する酵素における遺伝的多型と酵素活性
⻭垢・⾆苔サンプルのマイクロバイオーム解析データ(16S v4領域解析)
⻭垢・⾆苔サンプルのマイクロバイオーム解析データ(16S v3v4領域解析)

TMMデータを⽤いた各種GWAS解析
全ゲノム解析検体の各種解析状況のリポジトリ
コードリポジトリ

データカテゴリ

ゲノム変異を軸として異なるカテゴリーデータを横断検索可能
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38KJPN: ⽇本⼈全ゲノム参照パネル
New version of Japanese Genome Reference Panel

50,792検体

50,345検体
(50KJPN レポジトリ)

38,942検体

近親排除: -11,403検体

38,722検体
(38KJPN パネル)

⽇本⼈集団以外の検体除外: -220検体
右図のPCAで判断

検体ごとのQC等︓-447検体

2022年1⽉ data freeze

国際1000⼈ゲノム＋The personal genome 
project Korea (KPGP)で公開されているデータ、
合計38,942検体と合わせてPCA

TMM

Japan in 
Tokyo, Japan

Korean

Han Chinese
in Beijing, China

Han Chinese
South

Kinh in Ho Chi 
Minh City, 
Vietnam

Chinese Dai in 
Xishuangbanna, 
China

1.76億変異︕常染⾊体上の変異数（VQSRフィルター前）

GRCh37-based
GRCh38-based
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ヒト全ゲノム解析の計算量

n ファイル数・サイズ︓90ファイル、150GB/検体
n タスク数:170タスク/検体
n 計算時間︓12-24時間/検体/ノード
n Joint Genotyping: 次ページ



Joint Genotyping (50K検体全てを統合)解析フロー

9

(常染色体) 

5~10GB/検体  x  50K検体  

= 最低 250TB

• 50K検体分のGVCFを結合。 

合計1000タスク。12時間/タスク 

• 高速化のためゲノム領域(3Gbase) を 1Mbase

に分割し、領域ごとに50K検体を処理。 

合計3000タスク。24時間/タスク 

 

• 前ページも含めて計算に必要なリソース等を
合計すると 
• 最終結果を保存するストレージ 

(150GB/検体 * 50K検体) + 39TB = 7.5PB 

• タスクの数 

(170タスク/検体 * 50K検体)  

　+ (1000 + 3000) = 850万タスク 

• 計算時間 (並列化なしで直列に実行した場合) 

(12H * 50K) + (12H * 1000 + 24H * 3000)  
= 15.3年

合計約39TB

最終的な39TBのデータの信頼性のためには、途中にある大量のタスク・ファイルの信頼性が必要

27

ヒト全ゲノム解析の計算量（Joint Genotyping)

実際は差分の35000検体を約6ヶ⽉で解析完了



l ⾼品質の東北メディカル・メガバンク全ゲノム参照パネル
からデザインしたもの

l SNP数を最⼩化しつつ疑似全ゲノム解読を可能にする
l 多くのコホート研究に活⽤され、個別化医療・個別化予防

の普及による社会の活⼒向上に資することが期待される

ジャポニカアレイ® NEO
⽇本⼈向けに⾼度に最適化したDNAアレイの作出

NGSによる全ゲノム解析（10-20万円/⼈) ジャポニカアレイによる解析（1万円程度/⼈)

連鎖不平衡を利⽤ 遺伝⼦型インピュテーション

SNPアレイに載っていない アレイで検出

統計的に補完

ToMMo全ゲノム
リファレンスパネル
1,000⼈（平成25年）
3,500⼈（平成29年）
4,700⼈（令和元年）
8,300⼈（令和2年）

2014年にジャポニカアレイv1、2017年にv2、
2019年に刷新版ジャポニカアレイ® NEOを発表

Sakurai-Yageta et al, J Biochem, 2021 28
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AI活⽤での遺伝⼦型インピュテーション
遺伝⼦型推定問題をRNNで
モデル化することで個⼈情
報を共有することなく推定
可能に

Plos Compt Biol, 2020

従来の遺伝⼦型推定問題（個⼈情報が必要）

深層学習を⽤いたモデル化（個⼈情報共有が不要）



l ⼤規模メタボローム解析を実施し⽇本⼈の標準的な代謝プロファイルを⾼精度化
l 変わらないゲノムに対して、動的に変化する情報として有⽤
l 「⽇本⼈多層オミックス参照パネル」のメタボローム解析情報を50,000検体に拡張・公開

（jMorp 2022）（2022年9⽉末拡張版公開）
l 新たな定量メタボローム解析⼿法の活⽤により、対象化合物を拡張
l 詳細⼆次調査の対象者2,900⼈のメタボローム解析を実施し、各個⼈の代謝プロファイルの経時

変化も公開
l ゲノムとメタボロームの関連解析（MGWAS）の規模を拡⼤し多数の関連を同定

解析検体の規模を拡⼤
⾼精度代謝物分布を提供

代謝物数を拡張
新規代謝物を多数公開

代謝プロファイルの
経時変化を解明

国内外の研究者にオミックス参照パネル情報を提供

MGWAS解析の拡⼤による
新規関連多型の同定

Concentration (uM) Concentration (uM)

⼤規模メタボローム解析によるオミックス参照パネルの拡張
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Metabolite R2  Score Reliability Approach
Succinate 0.559 ��� Neural Network
Acetone 0.989 ��� Peak Integral

3-Hydroxyisobutyrate 0.945 ��� Peak Integral
Formate 0.779 ��� Peak Integral

2-Aminobutyrate 0.824 ��� Peak Integral
3-Methyl-2-oxovalerate 0.901 ��� Peak Integral

Methionine 0.721 ��� Neural Network
2-Oxoisocaproate 0.949 ��� Peak Integral

Creatine 0.955 ��� Neural Network
2-Hydroxybutyrate 0.964 ��� Peak Integral

Acetate 0.952 ��� Peak Integral
Tryptophan 0.772 ��� Peak Integral
Carnitine 0.616 ��� Neural Network
Cysteine 0.636 ��� Peak Integral

Glutamate 0.730 ��� Peak Integral
Creatinine 0.935 ��� Peak Integral
Asparagine 0.605 ��� Peak Maximum
Isoleucine 0.947 ��� Peak Integral

Phenylalanine 0.909 ��� Peak Integral
Arginine 0.550 ��� Peak Integral
Ornithine 0.867 ��� Peak Maximum
Tyrosine 0.955 ��� Peak Integral
Pyruvate 0.960 ��� Peak Integral
Glycerol 0.832 ��� Neural Network
Histidine 0.837 ��� Peak Maximum

3-Hydroxybutyrate 0.987 ��� Peak Integral
Leucine 0.870 ��� Peak Integral
Serine 0.845 ��� Peak Integral
Lysine 0.826 ��� Peak Integral

Threonine 0.928 ��� Peak Integral
Proline 0.905 ��� Peak Integral
Valine 0.971 ��� Neural Network

Glycine 0.941 ��� Peak Integral
Alanine 0.982 ��� Neural Network

Glutamine 0.783 ��� Neural Network
Lactate 0.975 ��� Peak Integral
Glucose 0.962 ��� Peak Integral

3-methyl-2-oxobutyric acid 0.807 ��� Peak Integral
Betaine  0.942 ��� Peak Maximum
Caffeine 0.979 ��� Peak Integral
Citrate 0.925 ��� Peak Integral

Hypoxanthine 0.995 ��� Peak Integral
Inosine 0.981 ��� Peak Maximum

N,N-dimethylglycine 0.718 ��� Peak Maximum
Uridine 0.676 ��� Peak Maximum

⼤規模メタボロームの実現の裏にもAI

⼤規模化のための⾃動定量開発が必要

a11x +a12x +a13x +…

Glucose Lactate Glutamine

NMR測定値は定量性が⾼い ↔ 1検体1化合物毎の専⾨家による⼿作業での定量化が必要

これらの総和スペクトルを元に
逆問題を解く作業

500 ⼈分40 種の代謝物の定量化︓
専⾨家⼀⼈(専従) x 2~3 ヶ⽉程度

課題

45種類の代謝産物について⾎中濃度の定量⾃動化を実現 31



セキュリティ
分類

情報の種類

ストロング 個⼈の同定につながる可能性があると考えられる情報
- 例）個⼈毎のゲノム変異情報、配列情報の⽣データ等

スタンダード 単独では個⼈の同定につながる可能性が低いと考えられる情報
- 年齢、性別の基本情報
- 検体検査情報、調査票情報、罹患歴等の健康調査情報等
※組み合わせにより、個⼈の同定の可能性が⾼まる属性情報の利⽤の場合にはストロング
とする場合がある。
※罹患歴について、コホート参加者で数名に限定される病気については、個⼈の同定の可
能性を低くするため、属性情報をより⼤くくりにするか不明とする。

セミオープン 個⼈の同定につながる可能性がほとんどないと考えられる情報だが、⼀定の配慮が必要な
場合があるデータ
- パネルのジェノタイプ頻度情報

オープン 個⼈の同定につながる可能性がないと考えられる、⼤まかな統計情報
- 全ゲノムリファレンスパネルの頻度情報

データ⼤規模化のためのデータ共有への課題
l ゲノムデータや健康調査情報は個⼈情報
l プライバシー保護の観点からセキュリティ確保が重要

l オールジャパンでの解析に向けたデータ共有が必須

相反する要件

ToMMoデータのセキュリティ分類
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機微性の⾼いデータの共有モデル
実験医学、⽊下賢吾（2021）

33From data-sharing to data-visiting



Data-Visiting modelの実装と全国展開

岩⼿医科⼤学

東北⼤学

DBCLS

東⼤医学部

製薬協

神奈川県35拠点で
運⽤中

企業研究所・⼤学など

理研AIP

沖縄

成育医療セ

n dbTMM の膨⼤なデータと計算資源に⾼度なセ
キュリティを保って遠隔地からアクセス

n 幅広いデータシェアリングに貢献

n ⾼度セキュリティエリアからスパコンへのVPN回線によ
るリモートアクセスの運⽤

n ゲノム解析データはじめ多様なデータを安全に共有

⻑崎⼤学
中京地区1

東京医科
⻭科⼤学

国⽴がん
研究センター

34

東北メディカル・メガバンク機構のスー
パーコンピュータ

ＡＭＥＤ
ゲノム医療研究⽀援機能

九州⼤学

国⽴精神・神
経センター

⼤阪⼤学
東京地区1

7拠点で
準備中

滋賀医⼤
名⼤医学部

東北医科薬科⼤学
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ToMMo スパコン

n セキュリティと利便性の両⽴
・FIDO認証＋専⽤シンクライアントによるアクセス管理
・UnitA: インターネットアクセス可だが機微性の⾼いデータ不可
・UnitB: 遠隔セキュリティエリアからアクセス

限定的な機微性の⾼いデータ可
・UnitC: 原則としてToMMo内限定、全てのデータ解析可

n ⼤規模ゲノム解析に耐える性能（CPUよりIO)
・CPUはコスト的に美味しいところをできるだけ多く
・Diskは並列ファイルシステムLustreの国内最⼤サイト

n ゲノムだけで無く多様な解析に使える⼀般的なアーキテクチャ
・

必要要件と特徴

Phase1 Phase2 Phase3
Launch Time 2014.4 2018.4 2022.4
CPU (core) 16,480 7,200（+V100x24） 14,080(+A100x24)

Disk (PB) 18 27 50(+10 Scality)



n ゲノムデータの可能性と限界
n 個別化医療への課題と展望
n 東北メディカル・メガバンク計画によるデータ創⽣と活⽤
n 機微性の⾼いデータ共有に向けて
n ToMMoスーパーコンピュターシステム
n まとめ

本⽇の話題



東北メディカル・メガバンク機構

同⼀地域の⽐較対照
設備・技術の効率的利⽤

疾患型バイオバンク

● 宮城県第三次医療拠点
● がんゲノム医療中核拠点
● 臨床開発拠点CRIETO

15万⼈の試料・情報
● 地域住⺠コホート研究
● 三世代コホート研究

コホート参加者の疾患発症
前向き研究のアウトカム
発症前後の試料・情報

未来型医療創成センター（INGEM）を通じた社会実装
・指定国⽴⼤学の指定の際に設⽴した４つの「東北⼤世界トップレベル研究拠点」の１つ
・10部局※が参画し、未来型医療拠点（個別化予防・医療）を構築
※東北⼤学病院、医学系研究科、加齢医学研究所、情報科学研究科、⻭学研究科 薬学研究科、医⼯学研究科、東北メディカル・メガバンク機構、⼯学研究科、⽣命科学研究科

東北⼤学病院 バイオバンク管理技術・
データベース・ゲノム解析・
NMR・質量分析など

INGEMは疾患型バイオバンクと住⺠型バイオバンクとを統合することで
新たな個別化医療を創成する世界トップレベルの研究拠点を⽬指す

住⺠型バイオバンク

37

・ToMMoの住⺠型バイオバンク＋病院の疾患型バイオバンクの連携
・情報科学研究科も加わり情報インフラ、解析も協⼒に実施
・次世代シークエンサ、クライオ電顕など最先端解析機器を所有
・多分野の⼒を結集した研究拠点形成で世界最先端研究を実現



まとめ

Thanks to 
他に23名の室⻑や７名の地域⽀援センター⻑合計約380名程度のスタッフ（GMRC / TCFを含む）

GMRC: genome medical research coordinator TCF: ToMMo clinical fellow

n ゲノム情報の可能性と限界
ゲノム情報の持つ可能性は⼤きい
ゲノムデータが⾝近になってきている
⼀⽅で表現型との関係のエビデンスが不⾜し実⽤化に課題も残る

n 東北メディカル・メガバンク計画によるデータ創⽣
良質なデータをコホート調査で収集
⽇本⼈集団でのエビデンスの蓄積
⽇本のゲノム医療のインフラとしてデータ提供を推進
ジャポニカアレイをキーテクノロジーとした未来型医療への挑戦
東北⼤学病院と連携した未来型医療創成センター(INGEM)の創設

Special Thanks to 
Japonica Array NEO: 櫻井美佳
38KJPN: ⽥⾼周、川嶋順⼦、岡村容伸、勝岡史城

スパコン: 岡村容伸、⽥⾼周
RNNインピュテーション: ⼩島要


